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После принятия постановления Постановления
Правительства РФ от 26.04.12 № 403 "О порядке
ведения Федерального регистра лиц, страдающих
жизнеугрожающими и хроническими прогрессиру-
ющими редкими (орфанными) заболеваниями (ОЗ),
приводящими к сокращению продолжительности
жизни граждан или их инвалидности, и его регио-
нального сегмента" проведена значительная работа:
создана обширная нормативно-правовая база, функ-
ционируют центры мониторинга больных ОЗ, паци-
енты получают патогенетически обоснованные ле-
карственные препараты и питание. Однако такая
работа носит скорее формальный характер, посколь-
ку отсутствует концепция развития отрасли [1, 2].
На примере модели Областного центра клинической
иммунологии (ОЦКИ) по оказанию помощи паци-
ентам с первичными иммунодефицитами (ПИД)
определены общие проблемы пациентов с ОЗ.
ОЗ – это угрожающие жизни и здоровью заболе-
вания, встречающиеся с частотой ≤ 10 случаев на
100 тыс. населения [3], однако для их предотвраще-
ния, ранней смертности и повышения качества жиз-
ни таких больных необходимо прикладывать специ-
фические усилия [4]. В странах Евросоюза редким
считается заболевание, которое встречается не чаще,
чем 1 случай на 2 000 населения, а регистры пациен-
тов с ОЗ насчитывают > 30 млн человек, что состав-
ляет 8 % населения Европы.
История изучения ПИД как отдельного раздела
иммунологии и медицины насчитывает > 60 лет и на-
чинается с описания американским военным врачом
О.Брутоном в журнале "Педиатрия" (США, 1952)
случая с мальчиком, который в возрасте от 4 до 8 лет
перенес несколько эпизодов пневмонии, отита, си-
нусита, сепсиса, менингита. При исследовании в сы-
воротке крови не обнаружено γ-фракции белка [5].
Ранее предполагалось, что распространенность ПИД
ограничивается несколькими редкими Х-сцеплен-
ными случаями заболевания, связанными с наруше-
нием развития и / или функции лейкоцитов, их раз-
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An experience of healthcare management for patients with 
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diseases in Sverdlovsk region
Summary
The aim of this study was to analyze specialized healthcare for patients with orphan diseases and activity of a regional clinical immunology center in
term of patients with primary immunodeficiency.
Methods. Common problems of patients with orphan diseases were identified using a model of a regional clinical immunology and primary immun-
odeficiency center. An experience of the center has been analyzed.
Results. A register of patients with orphan diseases living at the Sverdlovsk region includes 483 patients, of them, 255 patients with primary immun-
odeficiency. This register is not full. Medication therapy is needed for 108 patients. The average cost of orphan drugs is about 204,167.1 RUB.
Conclusion. Management of patients with primary immunodeficiency encounters several difficulties, such as: this disease is not included in the list
of orphan disease; late diagnosis because of insufficient knowledge of this disease by a general practitioner; inadequate therapy leading to disability;
high drug cost; high burden of this disease due to disease progression, disability, complications, days-off work.
Key words: orphan diseases, primary immunodeficiency, health care management, clinical immunology center.
Резюме
Система медицинской помощи пациентам с редкими (орфанными) заболеваниями (ОЗ) работает около 2 лет. На примере модели Об-
ластного центра клинической иммунологии и помощи пациентам с первичными иммунодефицитами определены общие проблемы па-
циентов с ОЗ, обобщен опыт работы Областного центра клинической иммунологии.
Ключевые слова: иммунодефициты, орфанные заболевания, нормативные документы, организация специализированной помощи,
лечение иммунодефицитов у детей и взрослых.
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новидностей, приводящих к смертельным инфекци-
ям в детстве. В настоящее время данные Междуна-
родного фонда ПИД (Jeffry Modell Fondation) свиде-
тельствуют о том, что той или иной формой ПИД
в мире страдают 10 млн человек.
За последние несколько лет число описанных ге-
нетических дефектов ПИД достигло 200, а нозологи-
ческих форм ПИД – 250. Частота их встречаемости
варьирует в зависимости от формы и составляет от
1 : 500 (доказано для селективного дефицита имму-
ноглобулина (Ig) A, в странах Европы) [6] до 1 : 3 млн
населения [7]. Таким образом, большинство нозоло-
гических форм ПИД вполне подходят под определе-
ние ОЗ. Благодаря изучению ПИД иммунология
состоялась как наука, совершенствовались методы
диагностики, генетического консультирования и ле-
чения, включая заместительную терапию (ЗТ) Ig,
трансплантацию костного мозга и гемопоэтических
стволовых клеток, генотерапию [8].
Целью данной работы явилось проведение ана-
лиза состояния специализированной помощи паци-
ентам с ОЗ на примере ПИД и работы ОЦКИ.
Основными направлениями деятельности ОЦКИ
на протяжении 27 лет являются:
• ведение пациентов с ПИД и создание региональ-
ного регистра;
• диагностика и лечение больных с иммунопатоло-
гическими состояниями (синдромы нарушений
противоинфекционной защиты, аллергопатоло-
гия, аутоиммунные состояния, лимфопролифе-
ративные заболевания);
• контроль и анализ выполнения программы "Вак-
цинопрофилактика" на территории Свердлов-
ской области (СО);
• иммунологическая диагностика детей, рожден-
ных от матерей, инфицированных вирусом имму-
нодефицита человека;
• исследовательская работа, внедрение новых ме-
тодов диагностики и лечения заболеваний, про-
текающих с вовлечением иммунных механизмов.
В настоящее время в регистр ПИД СО включены
255 человек (135 детей, 80 взрослых). Минздравом
СО принят документ, в котором определен порядок
оказания медицинской помощи детям и подросткам
с болезнями, ассоциированными с иммунодефици-
тами в данном регионе [9]. В документе обозначены
этапы оказания медицинской помощи, маршрутиза-
ция пациентов на каждом из этапов, медицинские
учреждения, в которых оказывается помощь по дан-
ному профилю. Кроме того, определена в роль
ОЦКИ как медицинской базы, в рамках которой ку-
рируются пациенты с ПИД, ведется их регистр, ока-
зывается специализированная и высокотехнологич-
ная помощь по профилю "иммунология".
Медицинская помощь взрослым пациентам с им-
мунодефицитами ранее не была регламентирована
никакими документами. На сегодняшний момент
в СО создан документ, устанавливающий порядок
оказания медицинской помощи взрослым пациен-
там с ПИД, согласно которому при подтверждении
наличия признаков ПИД пациенты направляются
на консультацию к врачам-иммунологам, курирую-
щим регистр ПИД для верификации диагноза. Пос-
ле верификации ПИД пациенты наблюдаются им-
мунологом, который осуществляет динамическое
наблюдение и лечение больных, выписку рецептов
на патогенетически обоснованные препараты, при
наличии показаний направляет больных в отделение
аллергологии и иммунологии ГБУЗ СО "Свердлов-
ская областная клиническая больница № 1", меди-
ко-социальную экспертизу, ведет регистр больных
ПИД и отчетную документацию. Также в данном до-
кументе указываются показания для консультации
иммунолога и проведения иммунологического обс-
ледования, основные признаки, позволяющие запо-
дозрить ПИД. Кроме того, указывается маршрутиза-
ция пациентов для проведения ЗТ Ig.
Обширный научный опыт работы центра явля-
ется результатом многолетней деятельности по ока-
занию медицинской помощи пациентам иммуно-
логического профиля: проводятся диагностические
и терапевтические мероприятия, наблюдение паци-
ентов с ПИД. В центре работают специалисты выс-
шей категории, имеющие ученые степени и звания.
Исключительна структура центра, работающего на
2 клинических базах – ГБУЗ СО "Областная детская
клиническая больница № 1" (ГБУЗ СО "ОДКБ № 1")
и ГОБУЗ "Свердловская областная клиническая
больница № 1" (ГОБУЗ СО "СОКБ № 1") (рис. 1)
и осуществляющего взаимодействие со многими на-
учными учреждениями СО (рис. 2), ведущим из кото-
рых является ФГБУН "Институт иммунологии и фи-
зиологии" Уральского отделения РАН. Деятельность
центра осуществляется на огромной территории
ГБУЗ СО
"СОКБ № 1"
ГОБУЗ СО
"ОДКБ № 1"
Амбулаторный отдел:
• консультативные кабинеты;
• кабинеты стационар-
замещающих технологий;
• реабилитационные службы
Стационарные отделения:
• отделения различного профиля
(терапевтические, хирургические,
педиатрические);
• гематологический центр
Диагностический блок:
• иммунологическая лаборатория;
• молекулярно-генетическая лаборатория;
• инструментально-диагностический отдел
Рис. 1. Структура ОЦКИ
Уральского федерального округа и прилегающих
регионов России. В соседних регионах работа по
выявлению новых случаев ПИД недостаточно эф-
фективна, не проводится медико-генетическое кон-
сультирование родственников пациентов с ПИД
и банкирование генетического материала. Такая де-
ятельность осуществляется ОЦКИ, но технические
и финансовые возможности для выполнения функ-
ций межрегионального центра недостаточны.
Важным вопросом при решении задач оказания
медицинской помощи указанной категории пациен-
тов является включение нозологий ПИД в Федераль-
ный перечень ОЗ. Перечень ОЗ утвержден постанов-
лением Правительства РФ от 26.04.12 № 403 (табл. 1).
По данным Медико-информационного аналити-
ческого центра, в настоящее время в СО региональ-
ный сегмент Федерального регистра лиц [10], страда-
ющих ОЗ, составляет 483 человек (в т. ч. 332 ребенка).
В этом списке значатся 22 нозологии из 24 из указан-
ного перечня (см. таблицу). За 7 мес. 2013 г. число па-
циентов с данными заболеваниями увеличилось на
52 человека, составив 535 человек.
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ОЦКИ
ФГБУН "Институт иммунологии
и физиологии" УрО РАН
Уральский государственный
медицинский университет
Центр молекулярной 
генетики ГУ МГНЦ
Екатеринбургский институт
вирусных инфекций
Рис. 2. Организации, взаимодействующие
с ОЦКИ
Таблица 1
Перечень жизнеугрожающих и хронических прогрессирующих ОЗ, приводящих к сокращению 
жизни граждан или их инвалидности (утверждено постановлением 
Правительства РФ от 26.04.12 № 403)
№ Наименование ОЗ Код заболевания 
по МКБ-10
1 Гемолитико-уремический синдром D59.3
2 Пароксизмальная ночная гемоглобинурия (Маркиафавы–Микели) D59.5
3 Апластическая анемия неуточненная D61.9
4 Наследственный дефицит факторов: II (фибриногена), VII (лабильного), X (Стюарта–Прауэра) D68.2
5 Идиопатическая тромбоцитопеническая пурпура (синдром Эванса) D69.3
6 Дефект в системе комплемента D84.1
7 Преждевременная половая зрелость центрального происхождения Е22.8
8 Нарушения обмена ароматических аминокислот (классическая фенилкетонурия, другие виды гиперфенилаланинемии) Е70.0, Е70.1
9 Тирозинемия Е70.2
10 Болезнь "кленового сиропа" Е71.0
11 Другие виды нарушений обмена аминокислот с разветвленной цепью (изовалериановая ацидемия, метилмалоновая 
ацидемия, пропионовая ацидемия) Е71.1
12 Нарушения обмена жирных кислот Е71.3
13 Гомоцистинурия Е72.1
14 Глютарикацидурия Е72.3
15 Галактоземия Е74.2
16 Другие сфинголипидозы: болезни Фабри (Фабри–Андерсона), Нимана–Пика Е75.2
Мукополисахаридоз, тип:
17 1-й Е76.0
18 2-й Е76.1
19 4-й Е76.2
20 Острая перемежающая (печеночная) порфирия Е80.2
21 Нарушения обмена меди (болезнь Вильсона) Е83.0
22 Незавершенный остеогенез Q78.0
23 Легочная (артериальная) гипертензия (идиопатическая) (первичная) I27.0
24 Юношеский артрит с системным началом М08.2
Примечание: МКБ-10 – Международная классификация болезней 10-го пересмотра.
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Лекарственная терапия требуется 108 пациентам
(64 ребенка и 44 взрослых). Средняя стоимость
рецепта на орфанный лекарственный препарат со-
ставляет 204 167,1 руб.
Однако указанный перечень не может считаться
полным. Так, из группы ПИД в перечень ОЗ включе-
ны только нозологические формы дефектов в систе-
ме комплемента. В регистр ПИД СО включены 255
человек, из них с дефектами комплемента – всего 5.
Такая статистическая ситуация является характер-
ной для различных регионов мира. Поэтому инициа-
тивной группой врачей, пациентов и научных работ-
ников, консолидированных Российским научным
обществом иммунологов на Объединенном иммуно-
логическом форуме в Нижнем Новгороде (30.06–
05.07.13) после обсуждения принята резолюция,
одним из пунктов которой было предложение о вне-
сении в Перечень жизнеугрожающих и хронических
прогрессирующих ОЗ, приводящих к сокращению
продолжительности жизни граждан или их инвали-
дизации, других нозологий ПИД (тяжелый комби-
нированный иммунодефицит, атаксия-телеанги-
эктазия, хронический кожно-слизистый кандидоз,
аутоиммунный лимфопролиферативный синдром,
хроническая гранулематозная болезнь, синдром Ди-
Джорджи, синдром Вискотта–Олдрича, агаммагло-
булинемия, общая вариабельная иммунная недоста-
точность, синдром гипериммуноглобулинемии E
и гипериммуноглобулинемии M). Данные нозоло-
гии в мире составляют существенную часть регист-
ров ПИД.
Следует отметить, что для пациентов с различны-
ми ОЗ существуют общие проблемы:
• трудности диагностики и установления диагноза
в силу незнания и неготовности к их ведению
практическими врачами;
• ОЗ нередко имеют тяжелое течение и сопряжены
с осложнениями, что приводит к инвалидизации
и угрозе жизни;
• лечение патогенетически обоснованными препа-
ратами (орфанные лекарства) [2, 4] и использова-
ние специального лечебного питания больных
связано со значительными материальными затра-
тами как государства, так и самого пациента. Раз-
витие осложнений, вызовы скорой медицинской
помощи, неоднократные госпитализации в отде-
ления неотложной терапии увеличивают стои-
мость ведения таких пациентов.
Нормативно-правовая база по данному вопросу
в России в целом и СО в частности регламентирова-
на рядом документов (табл. 2).
Примером нозологического представительства
в перечне ОЗ являются синдромы с дефектами ком-
племента, среди которых – пациенты из Регистра
СО (n = 5), получающие патогенетическую терапию
орфанными лекарственными препаратами. Однако
пациенты с ПИД, проживающих в СО, нуждаются
в постоянной ЗТ внутривенными Ig (n = 27). Такая
терапия проводится в 2 режимах:
• режим поддержки (1 раз в месяц в дозе 0,4 г / кг);
• режим насыщения (2 раза в год во время всех
серьезных инфекционных эпизодов и при нару-
шении регулярности; из расчета 0,4 г / кг: для че-
ловека массой тела 70 кг в среднем требуется
28–30 г; 4–5 раз в течение 1–3 нед., средняя кур-
совая доза в режиме насыщения – 120 г) [11].
Таблица 2
Нормативно-правовая база оказания медицинской помощи пациентам с ОЗ
Документы, регламентирующие организацию медицинской помощи пациентам с ОЗ и формирование Регистра больных:
• Федеральный закон "Об основах здоровья граждан в Российской Федерации" от 01.11.11 № 323-ФЗ, ст. 44
• Постановление Правительства РФ от 26.04.12 № 403 "О порядке ведения Федерального регистра лиц, страдающих жизнеугрожающими 
и хроническими прогрессирующими ОЗ, приводящими к сокращению продолжительности жизни граждан или их инвалидности, и его 
регионального сегмента"
• Приказ Минздрава России от 19.11.12 № 950-п "О формах документов для ведения регионального сегмента Федерального регистра лиц, 
страдающих жизнеугрожающими и хроническими прогрессирующими ОЗ, приводящими к сокращению продолжительности жизни граждан 
или их инвалидности, и порядке их предоставления"
• Приказ Минздрава СО № 389-п от 13.04.12 (ред. от 03.10.12) "О формировании Регистра больных жизнеугрожающими и хроническими 
прогрессирующими ОЗ, приводящими к сокращению продолжительности жизни граждан или их инвалидности"
• Приказ Минздрава СО от 13.12.12 № 1466-п "О порядке ведения регионального сегмента Федерального регистра лиц, страдающих 
жизнеугрожающими и хроническими прогрессирующими ОЗ, приводящими к сокращению продолжительности жизни граждан или 
их инвалидности, проживающих на территории СО"
Документы, регламентирующие организацию лекарственного обеспечения граждан и обеспечения 
специализированными продуктами лечебного питания:
• Постановление Правительства СО от 26.10.12 № 1202-пп (изм. от 24.07.13 № 949-пп) "Об утверждении порядка организации обеспечения 
граждан, проживающих в СО, лекарственными препаратами и специализированными продуктами лечебного питания для лечения заболеваний,
включенных в перечень жизнеугрожающих и хронических прогрессирующих ОЗ, приводящих к сокращению продолжительности жизни граждан
или их инвалидности, за счет средств областного бюджета
• Приказ Минздрава СО от 08.11.12 № 1274-п "О реализации Постановления Правительства СО от 26.10.12 № 1202 пп"
• Приказ Минздрава СО от 07.11.12 № 1269-п "Об утверждении реестра аптечных организаций для отпуска лекарственных препаратов 
по рецептам врачей гражданам, проживающим в СО, страдающим ОЗ, за счет средств областного бюджета"
• Приказ Минздрава СО от 16.11.12 № 1360-п "О порядке оформления рецептов на лекарственные препараты гражданам РФ, проживающим в СО, 
имеющим право на получение государственной социальной помощи за счет средств федерального и областного бюджетов в 2013 г."
• Приказ Минздрава СО от 05.12.12 № 1425-п "О прикреплении аптечных организаций к амбулаторно-поликлиническим подразделениям 
медицинских организаций для обеспечения лекарственными препаратами по рецептам врача (фельдшера) бесплатными лекарственными 
средствами граждан, включенных в Федеральный регистр лиц, имеющих право на получение государственной социальной помощи, 
и не отказавшихся от получения социальной услуги в 2013 г."
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Однако регулярно такую терапию получают инва-
лиды разных групп (n = 9). Остальные пациенты по-
лучают ЗТ по различным программам – по закупке
лечебно-профилактическим учреждением или из
благотворительных источников. К сожалению, взрос-
лые пациенты не получают достаточного объема
внутривенных Ig, при этом развиваются инфекци-
онные, аутоиммунные, аллергические, опухолевые
и другие осложнения, ускоряется инвалидизация
и увеличивается риск смерти [12–14].
Следующим аспектом проблемы является необ-
ходимость достоверной диагностики ПИД, которая
невозможна без проведения молекулярно-генети-
ческих исследований. Это особенно важно при пла-
нировании реконструкции костномозгового крове-
творения трансплантацией костного мозга и / или
гемопоэтических стволовых клеток, а также геноте-
рапией. При ряде нозологических форм выявление
молекулярно-генетического дефекта может играть
определенную роль в верификации диагноза и опре-
делении тактики курации. Однако общность клини-
ческих проявлений заболевания может наблюдаться
при разных генетических дефектах. В группе тяже-
лых комбинированных иммунодефицитов, имею-
щих общие клинические признаки, известна группа
мутаций в ≥ 33 различных генах, контролирующих
формирование Т-клеток [15, 16]. В то же время раз-
ные мутации в одном и том же гене STAT1 могут
приводить к развитию различных нозологических
форм – либо синдрома гипериммуноглобулине-
мии E, либо менделеевской чувствительности к ми-
кобактериям [15]. Мутации в одном и том же гене
Myd88 могут быть причиной развития макроглобу-
линемии Вальденстрема или В-клеточной лимфо-
мы [17, 18]. Установлена клиническая взаимосвязь
генетики ПИД и эпидемиологической и эволюцион-
ной генетики, что способствовало расширению зна-
ний о функциях иммунной системы.
Для широкого внедрения молекулярно-генети-
ческих исследований существует ряд серьезных пре-
пятствий:
• их высокая стоимость;
• ограниченность сертифицированных реактивов
на российском рынке;
• необходимость создания аналитической лабора-
тории для формирования математических моде-
лей исследования для каждого пациента.
В ОЦКИ проводится работа по созданию банка
генетического материала, который постоянно рас-
ширяется по мере выявления новых случаев заболе-
ваний. Такое сохранение материала необходимо для
исследований, которые могут проводиться в буду-
щем, в соответствии с быстро развивающимися тех-
нологическими возможностями молекулярной гене-
тики.
Необходимым разделом является разработка про-
токолов и стандартов проведения реконструктивных
технологий костномозгового кроветворения (транс-
плантация костного мозга / гемопоэтических стволо-
вых клеток, генотерапия). Однако препятствиями для
внедрения данных технологий являются неготовность
служб к проведению операций у пациентов с ПИД, от-
сутствие опыта, в т. ч. мирового, отсутствие положи-
тельных результатов при ряде нозологий ПИД [7, 19].
Таким образом, при ведении пациентов с ПИД
существуют следующие проблемы:
1. Отсутствие государственной поддержки больных
ПИД – большинство нозологий не включены
в перечень ОЗ.
2. Поздняя диагностика – следствие низкой насто-
роженности и незнания этой патологии врачами
общей практики. Больные наблюдаются и поги-
бают с другими диагнозами.
3. Проблемы оформления инвалидности:
• отсутствие нозологий ПИД в перечне заболе-
ваний, подлежащих оформлению инвалид-
ности после 18 лет;
• проведение адекватной терапии при ПИД ни-
велирует признаки инвалидности, а неадек-
ватная терапия способствует инвалидизации
и / или ранней смерти.
4. Высокая стоимость лекарственных препаратов.
5. Значительные затраты на лечение больных ПИД
при прогрессировании заболевания, развитии
осложнений, увеличение дней нетрудоспособ-
ности, инвалидизации.
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